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Un poco de historia... :

1984: Nacimiento de SEMFyC

2006: Creacion del Grupo de Trabajo SEMFyC,
“Genetica Clinica y Enfermedades Raras”

2010: Puesta en marcha Protocolo online DICE-APER

2013: Las ER como linea estratégica del congreso
nacional SEMFyC (Granada, 6-8 de Junio)



El grupo de trabajo... :

e En la actualidad formado por 30 médicos de familia de 11
CCAA. Interés personal en las ER...

Sindrome de Dravet
Colagenosis
Sindrome de Wolfram
HHT

Von Hippel-Lindau
Sd. de Williams

e 2 Grupos autondmicos:
C. Madrid y C. Valenciana




El grupo de trabajo... :

e Coordinado con
e Instituto de Investigacion en ER (IIER)
Convenio IIER-SEMFyC

SPAIN-RDR (Rare Disease Research) 2012
o MSPSI

Estrategia Nacional ER - 2009
e Asociaciones de pacientes

FEDER

Otras
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Protocolo DICE-APER
http://dice-aper.semfyc.es
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BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER).

£QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Las Enfermedades Raras (ER) son, en general, un
conjunto de enfermedades crdnicas muy diversas que
se caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5
por cada 10000 habitantes), elevada morbiidad, ¥
mortalidad precoz. Ademds, su baja prevalencia ha
condicionado hasta hace bien poco el que h
investigacion alrededor de elas sea escasa y los
tratamientos en la mayoria de los casos inexistentes.
Se entiende, por tanto, que los padentes que ls

OBJETIVOS DEL PROTOCOLO DICE-APER

1.- Diagnostico (D): Identificar a las personas que
tienen un diagndstico correspondiente a alguna de las
enfermedades raras descritas, o bien estdn en estudio
bajo sospecha de poder tenerla. Esta identificacion
conlleva de forma inmediata k@ salvaguarda de esa
informacién en el propio sistema de la consula del

médico (papel o aplicacidn informdtica de AP)

2.- Informacion (I): Proporcionar una inforrmacidn

¢SOBRECARGARA MI TRABAJO EN LA
CONSULTA?

El protocolo que ahora se presenta no pretende crear
mas sobrecarga de trabajo. Por le contrario, lo que se
persigue es ordenar de forma ldgica, aguellas tareas
que podrian ser cubiertas por los médicos de atencidn
primaria en relacidn a los pacientes de su cupo afectos

de enfermedades raras.

Sus objetivos se deben desarrollar bajo  unas

e Internet




Objetivos del protocolo :

e Cubrir las necesidades de los pacientes con ER

en AP
e Coordinacion

e Acompafnamiento
e Cubrir las necesidades del medico de AP a la hora
de atender pacientes con ER
e Informacion - Formacion

e Protocolizar la atencion
o Creacion de circuitos/equipos asistenciales



Objetivos DICE-APER

1.- Diagnostico: Identificar a las personas que
tienen un diagndstico correspondiente a alguna
de las enfermedades raras descritas, o bien
estan en estudio bajo sospecha de poder
tenerla. Esta identificacion conlleva de forma
iInmediata el reqistro de esa informacion en el
propio sistema de la consulta del médico (papel
0 aplicacion informatica de AP).




Objetivos DICE-APER :

2.- Informacidn: Proporcionar una informacion
basica y de soporte al paciente, partiendo de los
recursos existentes en organizaciones de
pacientes y de la administracion.




Objetivos DICE-APER

3.- Coordinacion: Contribuir a la coordinacion
asistencial que cada paciente demande,
estableciendo los lazos oportunos entre el
medico de Atencidon Primaria y el servicio
medico especialista de esa enfermedad.



Ala ateneion del (3° de AE correspondiente) o del Dr.

Estimado/a colega,

soy ella Dr,/Dia . madice de famihia del Centro de Sazlud

en (Crudad v provmcia), v tenge el
placer de dirigorme 2 ti porque D/D® (nombre del pacient=) ez una de las personas
pertenecientes a mi cupe de pacientes. Como sm duda conoces, padece uma
enfermedad de las demommadas come “raras” conocida como nombre de la
enfermedad y siguiende el protocelo de actuacion en Atencion Primaria que
SEMFYC ha consensuado con la organizacion de PE"‘lEﬂt s (FEDER), 2zi como con
otros orgamsmes del Estade para 12 mejorz de la ztencion sanitana de estzs personas,
me pongo contacto contige, contando con la autorizacion previa de esta persona o de
sus tutores padres, para cooperar contige en todo aquello que se refiera a los curdados
v tratamientos que el pacientes necesite v tengan que ser admmistrados en nuestro
ambito. Al mismo unmpu} también me gustaria hacerte saber que desde m1 posicion
de médico de atencion primaria del paciente, estoy 2 tu disposicion para comunicarte
todas aquellas novedades en su curse clinico que requieran de tu supervision vio
opnion como especialista Creo que de este mode la coordmacion de la atencion
sanitaria de este pacients en concreto pusede verse mejorada, v la mfcrmacion entre
nosotres ser amas fhuda

Por todo ello, t= comunico mi disponibilidad en este tel &fono: . 0 mediants
exte email:

Del mizsme mode, me gustaria me hicieras saber de 1z forma de contacto habiual mas
sencilla para futuras comunicaciones.

Atentaments.



Objetivos DICE-APER :

4.- Epidemiologia: Proporcionar informacion al
sistema sanitario, facilitando que el paciente
pueda inscribirse en el registro de
enfermedades raras del ISCIII.




https://reqgistroraras.isciii.es/Comun/Inicic.aspx

 Fnd X 2
MINISTERIC f %
DE ECONOMIA Inatituto
¥ COMPETITIVIDAD  de Salud

Carloshl

Bienvenido al portal de registro
de enfermedades raras

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos 111
(ISCIN), desarrollado desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER),
centro perteneciente al ISCII y que también forma parte del CIBERER (Consorcio de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras).

",,[_ Manual de Usuario ",,!: Preguntas Frecuentes

USUARIOS ONLINE: 21
NUMERC DE VISITAS: :EE‘} .y

Pacientes registrados por Enfermedades
Total N° de Pacientes : 17415 (consultado
12/06/2013)

Login

Usuario: | |

Contrasefia: | |

Ultimas Noticias
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EMFERMEDADES RARAS
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FOLLETO IMFORMATIVO DEL RECISTRO
Descarguelo aqui

[ 21501/2012-01/01/2015

El Instituto de Salud Carlos Il y AELMHU
firman wun convenio de apoyo ¥
desarrollo del Registro de Enfermedades
Raras
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Evaluacion del protocolo S

2012. El GdT se planteo valorar el impacto del

protocolo sobre los Médicos de Familia. Julio 2012-
enero 2013

e Encuesta online remitida a unos 20.000 médicos de
familia, socios y no socios de SEMFyC

o Contenia 8 preguntas, 5 con respuesta cerrada y 3 con
respuesta abierta

o Preparada para responder “en un minuto”
ODbjetivos:

e Valorar el conocimiento de la existencia del GdT

o Evaluar el conocimiento del protocolo

o Obtener una valoracion del protocolo por parte de los
medicos que lo conocian




“Conozco la existencia de un grupo essc
de trabajo sobre enfermedades raras | °¢
de la SEMFYC”

Total de cuestionarios remitidos: 854

WU No wuSi




“Conozco el protocolo DICE-APER” 1t

S9a9

i Mujer
i@ Hombre




“El protocolo DICE-APER es util para el

profesional de Atencidon Primaria en el

manejo de las ER”
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000
“El médico de familia es pieza clave T8
para el correcto seguimiento de los °se’
pacientes con ER”

= 30%
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Algunas conclusiones ooo

e Desconocimiento de la existencia del grupo de
trabajo entre los medicos de AP

e Desconocimiento del protocolo

e Posibles causas:

Falta de canales adecuados
» La difusidn solo es unilateral
= ¢ lnstituciones?

¢ Asociaciones de pacientes?

Dificultad para acceder a la formacion

e /Falta de interés en las ER?

e Una mayoria cree que el medico de familia es clave
en el seguimiento de los pacientes con ER



Estrategias de mejora

e Difusion del GdT con captacion de nuevos
miembros (residentes, JMF)

e Convenios con instituciones y asociaciones de
pacientes

e Difusion del protocolo en publicaciones médicas:
o Actualizacion en Medicina de Familia (2012)

e Atencion Primaria (2013)
e Sesiones clinicas SEMFyC (2013-2014)
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Actividades formativas 2013 °°

e Ediciones del taller “Pacientes raros o médicos incomodos...”
o Madrid: Programa formativo SOMAMFyC (Febrero)
o Cantabria: XVIl Jornadas de la SCMFyC (Marzo)
o Granada: XXXIIl Congreso Nacional SEMFyC (Junio)
o Cataluna: Programa formativo CAMFyC (2° Semestre)

e “Aproximacion a las enfermedades raras para Atencion
Primaria” (Abril-Noviembre)

e Actividad IER-SOMAMFYC-SERMAS

e “Curso practico de manejo de las ER en AP”
e Organizado por la UIMP (Santander, Septiembre)
o Actividad SEMFyC-IIER



Taller: “Pacientes raros o
meédicos incoOmodos...”

e Supone una autentica inmersion
en el dia a dia de las ER

e Utiliza técnicas de aprendizaje
Interactivo de vanguardia

e El paciente como protagonista

e Consta de 3 partes:
e “Las ER no lo son tanto”

e ¢Quién es el raro, el médico o el
paciente?

o Aprendiendo de la excepcion




Otras actividades 2013 -

e Presentacion del “Protocolo de diagndstico
preconcepcional para AP”

e Granada, XXXIIl Congreso Nacional SEMFyC

e Publicacion de la “Guia de referencia rapida sobre
cancer hereditario en AP”

e Atencion Primaria
o SEMFyC-SEOM

e SPAIN-RDR



La implicacion... e

e JesuUs Sueiro Justel. Vicepresidente de la Asociacion
Espanola de Enfermos de Glucogenosis y medico
asesor. Una hija afectada. www.glucogenosis.org.

e Luis Miguel Aras Portilla. Director de Investigacion
Fundacion Sindrome de Dravet. Padre de una nina
afectada. www.dravetfoundation.es. Unidad del
Sindrome de Dravet, Clinica Universidad de Navarra.

e M2 Patrocinio Verde Gonzalez. Secretaria de la
asociacion HHT y meédico asesor. Afectada.
ww.asociacionhht.org. Unidad de HHT de Sierrallana,
Cantabria.




La implicacion...

e Lucia Sierra Santos. Asociacion de padres de nifios
con enfermedades raras y necesidades especiales
“Risuenos”, en El Boalo (Madrid)

e Karina Villar. Vicepresidenta y medico asesor de la
Alianza VHL (von Hippel-Lindau). Hermana de
afectada. www.alianzavhl.org. Unidad VHL de la
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid

e Gema Esteban Bueno. Presidenta de la asociacion
Sindrome de Wolfram. Coordinadora del equipo
multidisciplinar Wolfram, Hospital La Inmaculada,
Huércal-Overa, Almeria. www.aswolfram.org

La motivacion mueve el mundo



La implicacion...
Sindrome de Wolfram

www.sindromedewolfram.blogspot.com

L o C | [ www.change.org/es/peticiones/junta-de-andalucia-salvemos-la-unidad-del-sindrome-de-wolfram

change.org

E Inicia una peticion = Mas peticiones

Por correo electronico

Promueve tu peticion

Enviarla por correo electronico a tus
contactos es la mejor manera de
conseguir mas firmas en tu peticion

Ver Editar Mensaje Victoria

Peticion dirigida a: Maria Jesus Montero Cuadrado v

Junta de Andalucia: salvemos la
Unidad del Sindrome de Wolfram

acién para la investigacidn y ayuda al sindrome ¢

c-

Mas acciones v

v Firmada

178.446 firmas alcanzadas

SE MECESITAN 21.554 FIRMAS MAS

f Compartir en Facebook

¥ Twittear - = Email



La implicacion... 33+

Asociacion Espanola del Sindrome de Wolfram En este blog iremos contando todas las notici...

Classic = F'E!;]ir'lEl principal Radioy television |:EH'I'IF:IEH"-iEl de firmas MNoficias de prensa Youtube Web dela Asociacion Discapacidad Con nombre y a

— Entrevista a Sandra Timén, afectada de sindrome de Wolfram #

30 Hoy Noticias de La Sexta ha entrevistado a Sandra Timon, joven madrilefia afectada del sindrome de Waolfram. Ella

es una de las personas que tendra que buscar a partir de ahora los médicos en su comunidad autonoma, para el
buen seguimiento de una enfermedad... muy rara.

En el mismo video aparece un comunicado de la Cnnsejeria de Salud de Andalucia. alegando gue el resto de
comunidades no guiere asumir el coste.

COMUNICADO DE LA JUNTA DE ANDALUCIA

J

| “Estas autorizaciones se han restringido por parte de
las comunidades de origen, impidiendo el traslado




Muchas gracias

'''''

kvillar@jccm.es



